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Purpose: This study was carried to find the clinical charac-
teristics of incidence and the phenotype of familial adeno-
matous polyposis (FAP). M ethods: This retrospective anal-
ysis was performed on 40 patients who were diagnosed 
as having FAP and who underwent surgery due to FAP from 
June 1985 to April 2005. The operative method, extra- 
colonic symptoms, and number of polyps were analyzed. 
Results: From June 1985 to April 2005, 0.65% (40 pa-
tients) of all surgically treated colon-cancer patients were 
diagnosed as having FAP. Seventeen patients had familial 
history, and 23 patients were neither aware of any familial 
history nor had taken any tests. The primary symptoms 
were hematochezia, diarrhea, mucous discharge, constipa-
tion, and abdominal pain, but 5 patients had no specific 
symptoms. The mean age was 38.0 years. A total colec-
tomy with ileostomy was performed in 19 cases, a total 
colectomy with ileorectal anastomosis in 2 case, and a total 
proctocolectomy with ileal J pouch anal anastomosis in 17 
cases. One case was only diagnosed as having a FAP with-
out surgical treatment, and one cases had palliative surgery 
due to carcinomatosis. Thirty-five cases had more than one 
hundred polyps, and 5 cases had less than one hundred 
polyps with a higher mean age of 62.2 (50∼74) years and 
having no familial history. Extracolonic manifestations, were 
congenital hypertrophy of the retinal pigment epithelium, 
submandibular tumor, thyroid cancer, and intraabdominal 
desmoid tumor. The polyps could develop in other organs, 
such as the stomach or the duodenum. Because they can 
progress to cancer, a gastroduodenoscopy needs to be done. 
As for result, 17 cases underwent endoscopic gastroduo-
denoscopy, and among them, 9 cases had multiple ade-
nomas. Conclusions: FAP has been considered as a rare 
disease. Because of its association with early development 
of colorectal cancer, measures for early detection of the 
disease and for identification of other family members at risk 
should be performed. Furthermore, early prophylactic treat-
ment should be undertaken to reduce the incidence of 
cancer in these conditions. For early detection and better 
outcome, clinical and radiological examination and treatment 
for extracolonic manifestations and extracolonic tumor (thy-
roid cancer, desmoid tumor, medulloblastoma, hepatobla-
stoma) are necessary. J Korean Soc Coloproctol 2006; 
22:24-28
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서      론
  대장암은 우리나라 전체 암 중 제4위의 발생빈도를 
나타내는 비교적 흔한 암일 뿐 아니라 지속적인 증가
추세에 있다.1 대장암의 원인으로는 환경요인, 특히 식
이섭취양상이 주로 관여하며, 전체 대장암 환자의 약 
20%는 유전요인에 의해 발생하는데, 특히 가족성 선
종성 용종증과 유전 비용종성 대장암이 대표적이다. 
유전 비용종성 대장암이 약 5% 정도를 차지하고 가족
성 선종성 용종증이 약 1%를 차지한다.2 가족성 선종
성 용종증의 진단 기준은 국제지침에 따르면 가족력
유무나 대장직장암의 발생과 관계없이 100개 이상의 
가족성 선종성 용종증 40예에 대한 임상적 고찰 
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대장직장 선종이 있는 것으로,3 상염색체 우성으로 유
전되며 주로 10∼20대에 대장에 100개 이상의 선종성 
용종이 나타나서 대장암으로 진행하는 질환으로 알려
져 있고, 다발성으로 발생한 각각의 선종이 대장암으
로 진행되는 질환이다. 산발성 대장암에서 생기는 선
종보다 암으로 될 가능성이 더 높지는 않지만 수백, 수
천 개의 선종이 존재하기 때문에 대장암이 발생할 가
능성은 매우 증가하며, 치료하지 않으면 모든 환자에
서 대장암을 일으키는 질환으로 알려져 있다.4 종양억
제 유전자인 APC gene의 돌연변이가 질환 발생에 관
여하고 약 70∼95%에서 변이가 발현되며, 이 때문에 
선종이 조기에 발생한다고 보고되고 있다.2-8 가족성 
선종성 용종증으로 본원에서 진단된 40예에 대한 임
상적 특징을 알아보고자 한다. 
방      법
  1985년 6월부터 2005년 4월까지 본원에서 가족성 선
종성 용종증으로 진단받고 수술한 환자(n=39)와 진단
된 환자(n=1)를 대상으로 후향적인 분석을 시행하였
다. 진단은 내시경으로 확인되었거나 수술 후 조직에
서 확인된 것만을 포함하였다. 평균 추적검사 기간은 
35.1 (1∼139)개월이었고, 임상양상, 수술 시행방법, 합
병증, 대장 외 증상, 용종의 개수, 약화된 가족성 선종
성 용종증(Attenuated FAP)의 특징, 병기, 암으로 진단
받은 경우 재발여부 등을 조사하였다. 
결      과
    1) 대상자의 특성
  본원에서 1985년 6월부터 2005년 4월까지 대장, 직장
암으로 진단받고 수술을 시행한 총 5,960명의 대장, 직
장암 환자의 0.67%인 40명에서 가족성 선종성 용종증
이 진단되었다. 그 40명 중 17명에서 가족력이 있었고 
23명은 가족력을 모르거나 검사를 시행하지 않았다. 
주 증상은 혈변, 설사, 점액성 분비물, 변비, 복통 등이
었고 5예는 무증상이었다. 가족력이 있는 경우의 평균
연령은 32.9 (24∼50)세였고 가족력이 없는 경우는 
41.4 (20∼74)세였다. 남녀의 비는 28 대 12로 남자가 
약 2배가량 많았다(Table 1). 평균 추적기간은 35.1 
(1∼139)개월이었다. 
    2) 약화된 가족성 선종성 용종증의 특징
  35명은 용종의 수가 100개 이상이었고 약화된 가족
성 선종성 용종증으로 의심되는 용종의 수가 100개 이
하인 5명(12.8%)은 평균연령이 62.2 (50∼74)세로 높았
고 모두 가족력이 없었다(Table 2). 
    3) 암의 분포
  암의 분포는 직장암이 15명, 상행결장암이 2명, 횡
행결장암이 1명, 하행결장암이 1명, S자 결장암이 2명
이었다. 6명에서 암이 동시성으로 발생하였는데, 동시
성 암의 분포는 횡행결장-에스결장, 횡행결장-에스결
장-직장, 횡행결장-하행결장, 하행결장-직장, 하행결장
-에스결장, 상행결장-에스결장-직장에 발생하였다. 
    4) 수술 방법
  수술은 전 직장대장 절제술과 영구 회장루 형성술이 
19예였고 전 대장절제술과 회장직장 문합술을 시행한 
경우가 2예, 전 직장대장 절제술 및 J형 회장낭 회장항
문 문합술을 시행한 경우가 17예였다. 수술하지 않고 
진단만 받은 경우가 1예에서 있었고 암종증으로 고식
적 수술을 1예에서 시행하였다(회장-횡행결장간 우회
술식)(Table 3). 회장직장 문합술을 시행한 환자의 경
우 3개월마다 직장경 검사를 시행하여 선종의 재발유
무를 확인하였고 2예 모두(수술 후 2년, 4개월) 선종의 
발생 없이 외래 추적검사 중이다. 암이 발생한 경우 주
기적인 외래추적검사와 혈액검사, 컴퓨터 단층촬영 등
을 시행하였고, 암 발생 전 수술을 한 경우는 수술경과 







Family history Number (%)  Mean age 
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Yes  17 (42.5)  32.9 (24∼50)
No  23 (57.5)  41.4 (20∼74)
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Table 2. Characteristics of attenuated familial adenomatous 
polyposis
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Patient number 5 (12.5%)
ꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏ
Family history       None
Mean age  62.2 (50∼74)
Polyp number  50.0 (30∼100)
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관찰과 증상변화만을 관찰하였다. 그 외 수술방법의 
변화도 1998년 이후로 두드러지는데 1997년 이전에 
시행한 수술과 1998년 이후에도 직장암이 이미 발생
된 경우에는 전 직장대장 절제술과 영구 회장루 형성
술을 시행하였고 1998년부터 시행한 수술은 직장암이 
동반되지 않는 한 전 직장대장 절제술과 J형 회장낭 
회장항문 문합술을 시행하였다(12예는 예방적 회장루
를 시행 5예는 예방적 회장루 없이 회복되었다). 
    5) 대장 외 병변
  대장 외 병변으로는 망막상피 과증식, 하악골 종양, 
갑상선 암, 복강내 유건종, 위십이지장 선종 등이 있
다. 9예에서 안저검사가 시행되었고 3예에서(33%) 망
막 상피 과증식이 있었다. 하악골에 종양을 동반한 
Gardner 증후군은 경부 컴퓨터 단층촬영으로 진단하였
고 총 40예 중 2예(5%)에서 있었다. 대장 외 종양은 갑
상선 초음파와 경부 컴퓨터 단층촬영으로 진단하였고, 
갑상선암이 2예(5%), 유건종(desmoid tumor)은 복부 컴
퓨터 단층촬영으로 진단하였고 복강 내에 3예(7.5%)에
서 발생하였는데 수술 후 14개월, 22개월, 34개월에 각
각 발생하였다. 치료는 방사선치료, 타목시펜, NSAIDs 
등을 사용하였다. 대장 외 용종으로는 위 십이지장에 
다수의 용종이 생길 수 있고 후에 암이 발생할 수 있기 
때문에 내시경 등이 필요한데, 17명에서 상부소화기 
내시경을 시행하였고 그 중 9명에서(53%) 십이지장에 
선종이 다수 있었다(Table 4).　
    6) 수술당시 병기 및 암의 재발
  예방적 수술은 총 19예로 암이 발생하기 전 선종만 
있을 때 12예와 1기인 7예에서 시행되었다. 예방적 목
적이 아닌 진단 당시 암이 발견된 환자의 병기별 분포
는 2기인 경우가 10예, 3기인 경우가 5예, 4기인 경우
가 5예였다. 2기, 3기, 4기의 평균연령은 각각 47세, 
36.2세, 32.8세였다. 수술한 조직병리검사에서 암이 발
견된 것은 27예였다. 평균 추적검사기간은 35.1개월 
이었고, 술 후 재발은 5예였다. 2예는 국소재발, 1예는 
국소재발과 간전이가 동시에 나타났고, 1예는 폐전이, 
1예는 간전이가 발생하였다. 이들은 모두 예방적 절제
가 아닌 암이 확인된 후 수술을 시행한 환자들이었다. 
재발된 환자들의 병기는 2기 2명, 3기 3명이었다(Table 
5). 4기의 경우 2예는 간전이가 동반되어 있었고 1예는 
난소 전이가 동반되어 있었고 2예는 복막전이 되어 있
었다. 
고      찰
  1721년에 처음 Menzelio가 대장에 용종증을 보고한 
이후, 여러 연구자들에 의해 가족성 선종성 용종증에 
대한 보고가 이어졌고, Bodmer 등에 의해 염색체 5q에 
위치한 APC gene의 변형이 위장관에 용종과 증식성 
점막을 나타낸다고 보고하였다.9 약화된 가족성 선종
성 용종증은 APC gene의 돌연변이가 약 30% 정도에서 
나타나고 용종의 위치가 일반적으로 대장의 근위부에 






 with end ileostomy  
Total colectomy with 
 2 (5.1)
 ileorectal anastomosis  
Total proctocolectomy with 
17 (43.6)
 ileal J-pouch anal anastomosis  
Palliative operation
 1 (2.6)
 (ileal transverse colostomy)  
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Table 4. Extracolonic manifestation
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 Site  Number (%)
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Mandible tumor  2/39 (5.1)
Thyroid cancer  2/39 (5.1)
Intraabdominal desmoid tumor*  3/39 (7.7)
Duodenal adenoma†  9/17 (53.0）
ꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏ
*Tx. = excision, radiation therapy, NSAID, tamoxifen; †EGD 
= diagnosed by EGD polypectomy.
Table 5. Cancer recurrence
ꠚꠚꠚꠚꠚꠚꠚꠚꠚꠚꠚꠚꠚꠚꠚꠚꠚꠚꠚꠚꠚꠚꠚꠚꠚꠚꠚꠚꠚꠚꠚꠚꠚꠚꠚꠚꠚꠚꠚꠚꠚꠚꠚꠚꠚꠚꠚꠚꠚ
Depth of invasion  Number (%)  Recurrence
ꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏ
Adenoma 12 (30.8)
Stage I  7 (18.0)
Stage II 10 (25.6)  2*
Stage III  5 (12.8)  3†
Stage IV  5 (12.8)
ꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏ
 Total 39  5
ꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏ
*peritoneal carcinomatosis 1, liver metastasis and peritoneal 
carcinomatosis 1; †peritoneal carcinomatosis 1, lung metas-
tasis 1, liver metastasis 1.
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더 많고 보통 20∼100개 정도의 용종을 가지며, 전형
적인 가족성 선종성 용종증보다 평균 10년 정도 이후
에 발생한다고 하였다.3,10 본원의 경우 5명의 약화된 
선종성 용종증 환자의 평균연령이 62.2세로 높고 5명 
모두 가족력이 없었다. 
  Gayther 등11은 가족성 선종성 용종증이 진단된 경우 
대장암의 예방을 위하여 시행하는 예방적 수술은 25
살 이전에 할 것을 주장하였다. 수술방법의 선택(전 대
장 절제술 또는 전 직장대장 절제술)은 직장용종의 심
한 정도에 달려 있고, APC 유전자의 변이 위치에 따라 
용종증의 중증정도가 차이가 있다고 하였다. 특히 
1,309번 codon에 돌연변이가 있는 경우 직장의 중증도
도 심하고 대장암의 위험성이 훨씬 높다고 하였다. 또
한 전 결장 절제술 및 회장 직장 문합술 시행 후 직장
내 잔유 용종의 자연 소실이 보고된 바 있고, 전 대장 
절제술 후 잔여 직장에서 암발생 가능성이 있어 전 직
장 절제술을 권장하고 있다.12 본원에서 전 대장절제술 
및 회장직장 문합술을 시행한 2명도 수술 후 2년과 4
개월 경과한 2005년 5월까지의 외래추적검사에서 직
장 용종의 재발은 없었다. 이와 같이 직장에 용종이 없
거나 5개 이내로 적은 경우 회장직장 문합술이 수술의 
한 방법이 될 수 있을 것이다. Traboulsi는 가족성 선종
성 용종증 환자에서 망막의 색소 상피 변화가 약 70% 
정도에서 선천적으로 나타나고 이는 유전자 돌연변이 
상태를 손쉽게 측정할 수 있는 민감하고 특이도 높은 
검사법이라고 하였고, 가족성 선종성 용종증의 발현 
전에 나타날 수 있기 때문에 망막 상피 과증식이 있는 
경우 주의 깊은 추적관찰이 암으로의 발생을 조기에 
진단할 수 있는 좋은 지표라고 하였다.12 가족성 선종
성 용종증의 진단과 암의 발생에 대한 보고를 보면 진
단의 평균연령이 34.5∼43.0세였고 암의 발생은 39세
였다.12,14 본원에서 진단받고 수술을 시행한 39명의 평
균 연령은 38.0세로 비슷한 연령분포를 보였다. 특히 
가족력의 유무는 다른 문헌에 비해 본원에서, 가족력
이 적은 것을 알 수 있는데 이는 우리나라 사람들의 
유전병에 대한 인식부족과 경제적 부담 등으로 검사
나 치료 없이 이른 나이에 부모님이나 가족구성원이 
사망한 경우가 많아 대장암으로 사망하는 환자 외에 
대장 외 증상에 대한 평가부족 등이 원인으로 생각된
다. 가족성 선종성 용종증에 동반되어 나타나는 종양 
병변으로는 간모세포종, 유건종, 갑상선 암, 십이지장
에 발생하는 선종 및 선암, 소장의 용종 및 암, 위의 
용종 및 암, 담도계 및 췌장의 선종, 뇌종양 등이 있
다.15,16 Van Ruth 등17은 십이지장의 용종이 41%에서 
동반된다고 보고하였고, 십이지장의 선종성 용종이 암
으로 진행된 예를 보고하고 조기에 진단하고 예방적 
용종　절제술이 필요하다고 하였다. 또한 224명의 가
족성 선종성 용종증 환자를 대상으로 상부소화기 내
시경검사로 위에서 3%와 십이지장에서 41%의 선종이 
존재함을 보고하였고 10명의 환자가 십이지장에 암이 
존재함을 보고하였다. 또 Cruz-Correa 등은 가족성 선
종성 용종증 환자는 일생동안 십이지장암이 5∼11%
에서 동반되고 췌장암이 2%, 갑상선암이 2%, 뇌종양이 
1% 이내에서 생긴다고 하였다.12 Caspari 등18은 1,445∼
1,578번 codon의 변이가 있는 경우 유건종의 발생이 다
양하게 증가되어 있는 것을 보고하였고, 젊은 여성이 
예방적 대장 절제술시 유건종의 고 위험군이라고 하
였다. 유건종은 악성종양은 아니지만 치료가 어려우며 
재발이 많고 합병증이 많기 때문에 장이나 요도 폐색 
등의 치명적인 합병증이 없으면 보존적 치료를 권하
고 있고, 가족성 선종성 용종증에서 대장암으로 인한 
사망을 제외하면 두 번째로 빈번한 사망원인이다. 
Tomoda 등19에 의하면 가족성 선종성 용종증과 관련된 
대장암의 발생 전 Cribriform-morular variant의 갑상선
암이 발생함을 보고하였고, 실제 본원의 경우도 2예에
서 이런 형태의 갑상선 암이 발생하였다. 본원에서 하
악골에 종양을 동반한 Gardner 증후군 환자는 2예에서 
있었고, 모두 절제수술로 제거되었다. 본원에서 상부
위장관이나 소장의 종양으로 수술 받은 예는 없었다. 
수술방법의 변화는 1998년 이후로 두드러지는데 1997
년 이전에 시행한 수술과 직장암이 이미 발생된 경우
에는 전 직장대장 절제술과 영구 회장루 형성술을 시
행하였고 1998년부터 시행한 수술은 직장암이 동반되
지 않는 한 전 직장대장 절제술과 J형 회장낭 회장항
문 문합술을 시행하였다. 이러한 변화는 1997년 전후
로 삶의 질에 대한 논의가 있었던 것으로 생각한다. 김 
등20은 전 직장대장 절제술과 J형 회장낭 회장항문 문
합술이 비교적 안전하고 기능적으로도 받아들일 만한 
수술이라고 하였다. Ko 등21이 보고한 바에 의하면 
1980년경부터 회장직장 문합술 또는 J형 회장낭 회장
항문 문합술을 시행하였고 건강과 관련된 삶의 질을 
비교한 결과 영구 회장루 형성술과 의미있는 차이는 
없다고 하였다. 전 대장직장절제술 및 J형 회장난 회장
항문 문합술 후 문제가 되는 것은 대변의 빈도와 대변
실금의 유무, 감염이 가장 중요하다.22 미국 위장관 협
회의 대장암 선별검사와 감시프로그램에 의하면 유전
진단에서 가족성 선종성 용종증으로 진단되거나 위험
성이 높은 경우 유전자 검사를 시행해야 하며 유전자 
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검사가 양성인 경우 10∼12세에 에스 결장경검사를 시
작, 매년 시행하고 유전상담을 통해 유전검사와 암 발
생 전 대장절제에 대한 고려하도록 하고있다. 본원에서 
수술한 환자 중 암이 발생한 후에 수술한 경우가 27예
로 이 중 몇 예는 이미 가족성 선종성 용종증이라는 것
을 알고 있었으나 수술적 치료를 미루다 암이 발생한 
이후에야 수술을 시행하였다. 따라서 조기에 수술적 치
료 또는 주기적인 진단적 내시경을 시행한다면 암의 발
생 전 수술을 시행해 재발을 막을 수 있을 것이다.
결      론
  가족성 선종성 용종증은 조기에 암이 발생하므로 진
단 후 암 발생 전 수술을 시행하여야 하며, 시조가 되는 
환자 발견 시 다른 가족에 대한 자세한 병력청취와 진
단검사가 필요할 것으로 생각한다. 또한, 이 질환에 대
해 이해하고 가족이 모두 치료받을 수 있도록 교육이 
필요하며, 대장외 증상과 대장외 종양(갑상선암, 유건
종, 속질모세포종, 간모세포종 등)에 대한 검사와 치료
를 지속적으로 시행하는 것이 필요하다고 생각한다. 
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